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く、この 2 つの変異で FANCG 原因遺伝子の 86%を占めていた。東北メガバンクの
3.5KJPNv2データベースによると、一般日本人の 0.04%から 0.1%程度がこの 3つの高

























て c.2546delC が同定された。一方、FANCG 遺伝子における変異パターンは少なく、2
つの変異（c.307+1G>C と c.1066C>T）で FANCG 原因遺伝子の 86%を占めていた。
FANCB、FANCIを原因遺伝子とする症例では極めて重症な先天異常を有し、FANCD1、
FANCNを原因遺伝子とする症例では骨髄不全を呈さず、若年で悪性腫瘍を合併し予後不
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